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Haruldased haigused on väljakutse 
teadlastele ja arstidele
Väino Sinisalu – Eesti Arst
Haruldaseks haiguseks (ingl rare 
disease) peetakse haigusseisundit, 
mille esinemissagedus rahvastikus 
on 1 juht 2000 inimese kohta aastas 
või väiksem. Mõnigi kord võib üks 
haigus esineda harva ühes ja sageli 
teises piirkonnas. Näiteks on anee-
miavorm talasseemia sage Vahemere 
piirkonnas, esineb aga harva Põhja-
Euroopas. Üldiselt on haruldased 
haigused kroonilise ja progressee-
ruva kuluga.
80%-l juhtudest on haruldased 
ha ig used geneet i l i s t  pär itolu , 
ülejäänud juhtudel infektsioosse, 
allergilise, degeneratiivse või proli-
feratiivse geneesiga. Hinnanguli-
selt esinevad haruldased haigused 
6–7%-l Euroopa Liidu inimestest. 
Seega ei tohi sugugi neid haigusi 
diagnoosimata või tähelepanuta 
jätta. Praeguseks ajaks on tuntud 
6000–7000 haruldast haigust ja uuri-
mismeetodite täiustumisel leitakse 
neid juurde. Levinud definitsiooni 
kohaselt peetakse haiguseks tervise-
seisundi muutust, mis ava ldub 
sümptomite ainulaadse mustrina 
ja reageerib konkreetsele ravile. 
Sümptomimustr ite unikaalseks 
pidamine sõltub analüüsi täpsu-
sest. Mida täpsem on analüüs, seda 
enam on võimalik eristada erinevaid 
haigusseisundeid.
Praktilises elus on haruldaste 
haiguste diagnoosimisel mitmeid 
probleeme: kuna nad esinevad harva, 
ei ole need arstkonnale tuntud, 
nende sümptomaatika on mittespet-
siifiline. Nende diagnoosimiseks on 
vaja rakendada spetsiifilisi genee-
t i l ise testimise ja ainevahetuse 
uurimise meetodeid. Nende raken-
damine sõltub arsti valmidusest ja 
teadmistest haigust kahtlustada.
Abiks on si in üleeuroopaline 
elektrooniline andmebaas Orphanet, 
mis on internetis vabalt kätte-
saadav aadressil www.orpha.net. 
Eesti on selle projektiga liitunud. 
Sisestades haiguse nimetuse või 
otsitava ha iguse tunnused, on 
võimal ik saada täpsemat in fot 
ha ig use kohta .  Eest i s on sel le 
projekti koordineerimiskeskuseks 
TÜ lastekliinik ja koordinaatoriks 
prof Vallo Tillmann.
Eesti lasteneuroloogia rajaja prof 
Tiina Talviku sõnul manifesteeruvad 
haruldased haigused üle 60%-l juhtu-
dest lapseeas ning lapse arengu ja 
seisundi hoolikas jälgimine peab 
andma viited täpsema uurimise vaja-
duse kohta. Diferentsiaaldiagnostili-
selt keerukate haigusjuhtude korral 
tuleks patsient diagnoosi täpsusta-
miseks suunata TÜ Kliinikumi laste-
kliinikusse, kus on kättesaadavad 
nüüdisaegse geneetilise testimise 
meetodid. Prof Talvik peab sellistel 
juhtudel esmatähtsaks diagnoosi 
täpsustamist ja enne seda ei peaks 
alustama rehabilitatsiooni või muude 
sümptomaatiliste ravivõtetega. 
Täpse diagnoosi selg itamine 
võimaldab lisaks muule nõustada 
vanemaid järgmiste laste geneeti-
liste riskide kohta ja vajaduse kohta 
rakendada sünnieelset diagnostikat. 
Ei ole välistatud ka võimalus, et aja 
möödudes selguvad uued võima-
lused mingi konkreetse haiguse 
ravis. Haiguse olemuse selgitamine 
annab ka meditsiinile tervikuna uusi 
teadmisi, mille alusel tekivad uued 
ravivõimalused.
Haruldase haigusega pereliige 
on eriline ja raske elamus perele 
ning sageli jäävad need pered oma 
probleemidega üksi. Haruldaste 
haigustega inimeste ja nende lähe-
daste abistamiseks, toetamiseks ja 
harimiseks on alates 2003. aastast 
tegutsenud Eesti Agrenska Fond. 
Fond korraldas 23.–24. augustil 2012 
Tartu lähedal Tammistus konve-
rentsi teemal „Haruldased haigused 
eile, täna, homme ja ülehomme”. 
Meditsi in ikonverentsi le mit te-
tavapäraselt esinesid seal l isaks 
meditsiinispetsialistidele ka harul-
daste haigustega laste vanemad ja 
neid haigusi põdevad isikud. Prof 
T. Talviku hinnangul oli kasu kahe-
poolne: meedikud said teada, mida 
neilt oodatakse ja mida tunnevad 
patsiendid ning nende pereliikmed; 
patsientidele said selgemaks nüüdis-
aegse meditsiini võimalused.
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